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서      론
  발달 장애(Developmental disability)란 발달이 지연되거나 
발달의 형태가 왜곡되는 경우를 말하는 것으로, 전체 소아
의 약 5∼10%를 차지한다.26) 영유아에게 이러한 발달 장애
를 일으키는 원인 질환의 종류는 매우 다양하며, 진행성 질
환으로 인한 경우와 비진행성 질환으로 인한 경우로 구분
할 수 있다. 그 중 비진행성 병변을 가진 경우에도 중추 신
경이 성숙되어짐에 따라 임상 양상은 변화할 수 있어 출생
시에는 정상아와 구별이 어렵다가 점차 운동 및 감각 능력
이 발달하면서 기능적인 장애가 표면화되는 경우가 많
다.1,5) 따라서 부모들은 아이가 기기나 걷기 같은 운동 능력
에 지연이 있을 때 이상을 느껴 병원에 내원하게 된다. 그러
나 이와 같은 발달은 정상에서도 생후 첫 일년의 후반기가 
되어야 나타나므로 병원에 찾아오는 시기는 대개 첫 돌이 
지난 후가 된다.14) 또한 발달 장애가 있을 때 운동 영역의 
장애뿐만 아니라 언어나 인지, 사회성 영역에 문제가 더 심
하거나 함께 있는 경우가 있으므로, 그에 따른 발달 과정의 
증상도 다양하게 나타날 수 있다. 그래서 환아의 연령과 보
호자의 상식에 따라 제일 처음 방문하는 진료과가 재활의
학과가 될 수도 있고, 소아과나 정신과가 될 수도 있으며, 
어느 진료과에 가느냐에 따라 과의 특성상 익숙한 발달 영
역만을 평가하게 되기 쉽고, 진단 과정과 치료과정이 그에 
따라 크게 달라질 수 있다.
  이에 본원에서는 발달 지연이나 발달 장애가 있는 소아
를 통합적으로 진료하기 위하여 재활의학과, 소아신경과와 
소아정신과 전문의가 함께 진료하는 발달지연클리닉을 운
영하고 있다. 세 과의 전문의가 함께 진료를 함으로써 서로
의 전문 지식을 공유하고 부족한 부분을 보완하여, 방문한 
환아의 모든 발달 영역에 대한 평가가 이루어질 수 있으므
로, 한 쪽으로 편향되지 않은 치료 계획을 세울 수 있다. 재
활의학과의 입장에서는 주로 영유아기의 운동 발달 영역의 
이상 혹은 아동기의 언어 발달 영역의 이상만을 중점적으
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Objective: To determine the phenomenologic, etiologic di-
agnosis and clinical features of children with developmen-
tal delay.
Method: One hundred seventy-one children, referred to De-
velopmental Delay Clinic which was multidisciplinary clinic 
for the evaluation of a suspected developmental delay, were 
prospectively enrolled. Diagnostic yield was ascertained 
after the completion of the questionnaire, clinical assess-
ments and laboratory investigations by the physiatrist, pedi-
atric neurologist and pediatric psychiatrist.
Results: One hundred fifty-one children met study criteria. 
The common phenomenologic diagnoses of children with 
developmental delay were mental retardation, delayed lan-
guage disorder, autism and cerebral palsy. The etiologic
diagnosis was determined in 44 (28.02%) children. The diag-
noses were hypoxic-ischemic encephalopathy, malformation 
of cortical development, dysmorphic syndrome, chromoso-
mal abnormalities, and neuomuscular disorders in the order 
of frequency. In many cases, the chief complaint of parent 
was not in accordance with final diagnosis. 
Conclusion: In the clinical assessment and management of 
children with developmental delay, the most important thing 
is integrative and comprehensive approach including all the 
developmental territories. And also, the settlement of para-
digm for systematic evaluation of these children with other 
specialists will be needed. (J Korean Acad Rehab Med 
2004; 28: 132-139)
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로 평가하여 치료계획을 세우게 되나, 이러한 시기에도 다
른 발달 영역의 이상이 함께 존재할 가능성이 많으며, 사회
성이나 인지 발달 영역의 문제가 두드러진 소아의 경우에
도 운동발달 영역의 문제가 있을 수 있다. 더욱이 여러 가지 
염색체나 유전자 질환, 특히 대사성 질환을 조기에 발견하
게 되면 그 환아의 경우 치료 방법이 있을 수 있어 예후가 
크게 달라질 수 있다.11,12,17-20,30,31) 또한 우리는 이미 Bobath 
등7,27)의 연구들을 통하여 뇌의 발달이 완성되기 전에 재활 
치료를 시작했을 때, 환아의 장애를 최소화시키고 정상 발
달에 가까워진다는 것을 알고 있다. 그러므로 발달 과정에 
문제가 있는 소아에 대한 보다 통합적이고 정확한 진단과 
평가가 가능해질 때, 그에 맞는 여러 가지 치료가 효과적으
로 이루어질 수 있을 것이다.
  이에 본 연구에서는 여러 가지 발달 영역의 장애를 주소
로 본원 발달지연클리닉을 방문한 환아들의 발달 장애 정
도를 알아보고 가능한 한 원인 질환을 규명하고자 하였으
며, 진단별 임상 양상을 조사하고, 주소와 진단과의 상관관
계를 알아보고자 하였다.
연구대상 및 방법
    1) 연구대상
  2001년 4월부터 2002년 4월까지 발달 장애를 주소로 일
산병원 발달 지연 클리닉에 내원한 171명의 환아들 중, 진
단적 평가가 제대로 이루어지지 않은 10명과 발달 지연이 
없이 정상 발달로 확정된 4명을 제외한 157명을 대상으로 
하였다. 
  대상 환아들의 초진 시 평균 연령은 46.8개월, 표준편차 
29.8개월이었고, 연령 분포는 교정 연령으로 4개월부터 13
세 5개월까지 다양하게 나타났는데, 6세 미만이 129명으로 
82.2%, 6세 이상이 28명으로 17.8%이었다. 성별 분포는 남
아 101명(64.3%), 여아 56명(35.7%)으로 약 2：1의 비율로 
남아가 많았다. 
    2) 연구 방법
  모든 환아를 대상으로 초진 시 설문지를 통한 문진과 진
단 protocol에 따른 진찰을 실시하였다. 설문지는 환아의 발
달에 영향을 줄 수 있는 요인들을 알아보기 위해 임신력, 
출생력, 가족력, 과거력에 관한 정보를 얻기 위한 것이며, 
진단 protocol은 운동 발달 상태를 포함한 신경학적 검사로 
발달 지연을 주소로 내원한 환아들을 객관적 기준에 따라 
진찰, 평가할 필요에 따른 것이다. 
  (1) 설문지: 환아의 발달에 영향을 줄 수 있는 요인들을 
알아보기 위해 임신력, 출생력, 가족력, 과거력에 관한 정보
를 얻었다. 임신 중 산모의 상태에 관한 정보를 얻기 위해 
임신중독, 절박유산, 양막이상, 전치태반, 태반 조기박리, 
다태임신, 당뇨, 고혈압, 갑상선 기능 항진증, 융모양막염, 
조기 양막 파열, 임신 중 흡연이나 음주, 임신 중 약물 복용, 
임신 중 우울증 혹은 자살 기도, 임신 중 불안 등의 유무를 
조사하였고, 출생 당시 위험 인자를 알아보기 위해 조산, 난
산, 저체중 출생, 질식, 뇌출혈, 황달, 감염, 태변 착색, 신생
아 경련, 수유 곤란, 수면 장애 등의 유무를 조사하였다. 정
신 지체, 언어 지연, 유전성 질환, 간질, 자폐증 등의 가족력 
유무를 조사하였고, 열성 경련, 간질, 발달력, 퇴화 유무 등
의 과거 병력에 관한 조사를 실시하였다. 
  조산아의 경우, 환아의 연령은 2세까지는 교정연령을 사
용하였다.
  (2) 진단 protocol: 발달 지연을 주소로 내원한 환아의 포
괄적이고 통합적인 평가와 그에 따른 정확한 진단을 위해 
재활의학과, 소아신경과, 소아정신과 전문의가 각각 환아를 
protocol에 따라 진찰하고 필요한 검사를 실시하였으며, 환
아를 처음 진찰한 약 3∼4주 후에 모든 진찰 결과와 검사 
결과를 토대로 위의 세 진료과 의사들이 토의를 거쳐 최종 
진단하였다.
  진단 protocol은 모든 환아에게 실시한 필수 항목과 진료
한 의사의 판단에 따라 필요 시 선택적으로 추가 실시한 
선택 항목으로 구성되어 있다. 필수 항목으로는 Capute와 
Vojta에 의한 운동발달 단계, Denver II (Denver Developmen-
tal Screening Test), 이학적 검사, 성장발달표(체중, 신장, 두
위 백분위수), 신경학적 검사, 관찰적 보행분석(Observa-
tional Gait analysis), 언어 발달 평가, 베일리 영아 발달 검사
(Bayley Scales of Infant Development, BSID-II, 1993),6) 한국 
웩슬러 유아 지능 검사(Wechsler Preschool and Primary 
Scales of Intelligence, K-WPPSI),3,29) 혹은 한국 웩슬러 아동 
지능 검사(Korean Educational Developmental Institute-Wechsler 
Intelligence Scale of Children, KEDI-WISC) 등이 있고, 선택 
항목으로는, 방사선검사(두개골, 흉부 방사선검사, 골연령
검사 등), 뇌 자기공명영상촬영, 뇌 단일광자방출단층촬영
술, 뇌파 검사, 시각-청각 검사, 대사 이상 검사, 세포 유전
학적 또는 분자 유전학적 검사, 근전도검사, 근신경 생검 등
으로 구성되어 있다.
  진단은 질병의 병태생리와 관계없이 환아의 상태에 기준
한 현상학적 진단과, 이러한 현상학적인 문제가 왜 발병하
였는지 병태생리에 따라 진단을 내린 원인적 진단으로 구
분하였다. 원인적 진단은 Schaefer와 Bodensteiner22)의 기준
에 따라, ‘환아의 가족에게 질환의 예후, 재발률, 적절한 치
료법에 관한 정확한 정보를 줄 수 있는 특정 질환’으로 정
의하였다. 현상학적 진단은 정신지체, 뇌성마비, 발달지연, 
자폐증, 발달성 언어장애 등이 있고, 원인적 진단은 염색체 
이상, 증후군, 대뇌피질 발달 이상, 뇌손상, 근병증, 신경병
증, 대사성 질환 등이 있다. 이 중 발달지연은 경직이나 불
수의 운동 같은 운동 형태의 이상은 없으나, 운동 능력의 
지체와 함께 언어와 정서, 사회성 영역 등 다른 영역의 발달
이 지체된 경우이며 지능검사로 정신지체로 진단 내리기에
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는 아직 이른 4세 이전의 환아들을 말한다. 또한 발달성 언
어장애는, 언어 발달 평가 결과 유의한 언어 발달 지연
(chronologic age에 따른 평균치에 비해 2 표준 편차 이상 지
연된 경우 혹은 1년 이상 지연된 경우)이 있으며, 다른 발달 
영역에서는 정상인 경우로 정의하였다. 염색체 이상이란 
세포 유전학적 혹은 분자 유전학적 검사를 실시하여 진단
이 가능한 질환을 말하며, 증후군은 그러한 염색체나 유전
자 검사를 통하여 진단할 수 없어 임상 소견만으로 진단하
는 질환으로 구분하였다.15)
  운동 발달 상태의 평가는 Capute와 Vojta의 발달 단계를 
기준으로 운동 지수(Motor Quotient)를 이용하여 정량적인 
평가를 하였다.2,8) 또한 대근육 운동 발달은 Denver II의 
gross motor 영역, 소근육 운동 발달은 fine motor-adaptive 영
역에서 2 표준편차 이상 지연되는 경우를 각 운동 영역의 
발달 지연이 있다고 보았다. 6세 이상의 환아에서는 재활의
학과 전문의의 임상 관찰을 통하여 대근육, 소근육 운동의 
양적인 지연과 질적인 문제가 있는지 판단하였다. 신경학
적 검사에는 근 긴장도와 연령에 따른 여러 가지 원시 반사
의 유무, 정위 반응과 평형반응의 출현, 그리고 운동 형태의 
관찰 등이 포함되었다. 
  발달의 여러 영역 중 주로 어느 영역의 발달이 지연되었
는가에 따라 운동발달지연(predominant motor delay), 언어발
달지연(predominant language delay), 자폐성 장애(autistic 
spectrum disorder)로 구분하였으며, 2가지 영역 이상의 발달
지연이 있을 경우 전반적 발달지연(global developmental 
delay)으로 분류하였다. 운동발달지연은, 다른 발달 영역에 
비해 대근육/소근육 운동기능의 지연을 주로 나타내는 경
우를 말하며, 언어발달지연은 다른 발달 영역에 비해 언어
영역의 발달 지연이 두드러지는 경우이고, 자폐성 장애는 
사회성, 의사소통 능력(언어적과 비언어적), 행동에 문제가 
관찰된 경우이며, 전반적 발달지연은 전체 발달영역, 즉 대
근육/소근육 운동기능, 인지, 언어, 인성-사회성 중 두 가지 
영역 이상에서 발달지연이 있는 경우로 정의하였다.19) 인지 
영역의 문제가 있는 환아는 거의 모든 영역에 지연이 있으
므로 전반적 발달 지연으로 포함되었다.
결      과
    1) 진단
  (1) 현상학적 진단: 157명의 환아를 현상학적 진단으로 
나눈 결과 정신지체가 42명, 자폐증 9명, 정신지체와 자폐
증이 같이 있는 경우가 25명, 발달성 언어장애가 35명, 발달 
지연이 24명, 뇌성마비가 11명, 기타 11명으로 나타났다. 기
타에는 과잉행동증, 학습장애, 발음장애(articulation disor-
der), 불안장애 등이 있었다(Table 1).
  (2) 원인적 진단: 총 157명의 환아 중 44명(28.02%)에서 
원인적 진단이 가능했으며, 증후군 9명, 뇌실주위 백질연화
증을 포함한 저산소성 허혈성 뇌병증 9명, 염색체 이상 6명, 
대뇌피질 발달 이상(malformation of cortical development) 6
명, 근병증 3명, 신경병증 2명, 뇌경색 2명, 대사성 질환 1명, 
기타 6명이었다(Table 2).
  염색체 이상에는 클라인펠터 증후군(Kleinfelter syndrome, 47 
XXY) 1명, 46XY,der(10)t(10;15) (q22.6;q22.3) 1명, 레트 증후
군(Rett syndrome) 2명, 앤젤만 증후군(Angelman syndrome) 
1명, 유약 엑스 증후군(Fragile X syndrome) 1명이었고, 증후
군으로는 Crouzon's syndrome, Saethre-Chotzen syndrome, 
Robin sequence, Opitz sequence, Backwith-Wiederman syndrome, 
Robinow syndrome, Parry-Romberg syndrome, Smith-Lemli- 
Opitz syndrome, Soto's syndrome이 있었다. 대뇌피질 발달이
상에는 bilateral perisylvian syndrome 1명, cortical dysplasia 
3명, cortical dysplasia with white matter heterotopia 1명, 
lissencephaly 1명이 있었다. 기타에는 diastematomyelia, 혈관 
확장성 실조증(ataxia-telangiectasia), 뇌염의 후유증, 청력 장
애, 백질이영양증(leukodystrophy, R/O Krabbe disease), 아동 
Table 1. Phenomenologic Diagnosis
ꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧ
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DLD2) 29





1. No: Nomber, 2. DLD: Developmental language disorder
Table 2. Etiologic Diagnosis
ꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧ
Number of patientsDiagnosis (n=44)
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
Syndromes 9









1. PVL: Periventricular leukomalacia, 2. HIE: Hypoxic ischemic 
encephalopathy, 3. MCD: Malformation of cortical development
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학대가 있었다. 
    2) 발달 지연 영역에 따른 분류
  전체 157명의 환아 중 전반적 발달지연은 61명, 운동발달
지연은 22명, 언어발달지연은 57명, 자폐성 장애 17명이었
다.
    3) 주소별 환아의 진단 분류
  환아의 보호자가 병원을 찾을 때의 주소와 실제로 환아
의 발달 상태는 맞지 않는 경우가 있을 것으로 생각되어, 
주소별로 최종 진단이 어떻게 다른지 살펴보았다.
  (1) 운동 발달 지연을 주소로 내원한 환아의 진단: 운동 
발달 지연을 주소로 내원한 12명의 환아들의 진단은 발달 
지연 6명, 뇌성마비 3명, 근병증 1명 정신지체 1명, 과잉행
동증 1명이었다(Table 3).
  (2) 언어 발달 지연을 주소로 내원한 환아의 진단: 언어 
발달 지연을 주소로 내원한 51명의 환아들의 진단은 발달
성 언어장애가 22명으로 가장 많았으나, 정신지체 13명, 자
폐성 정신지체 10명, 자폐증 4명, 학습 장애가 2명으로 나타
나 단순 언어 발달 지연 이외에 다른 발달 영역의 문제가 
동반되는 경우가 많았다(Table 4).
  (3) 발음 문제로 내원한 환아의 진단: 발음 문제로 내원한 
6명의 환아들의 진단은 발달성 언어장애 3명, 조음 장애 2
명, 정신지체 1명으로, 보호자의 주소와 달리 언어 발달 지
연과 정신 지체가 함께 있는 경우가 더 많았다(Table 5).
    4) 언어 발달 지연을 주소로 내원한 환아들의 대근육, 
소근육 운동 진찰 소견
  언어 발달 지연을 주소로 내원한 51명의 환아들의 대근
육, 소근육 운동 기능을 진찰한 결과, 전체 51명 중 15명
(29%)의 환아가 대근육 운동기능에서, 22명(43%)의 환아가 
소근육 운동 기능에서 이상소견을 보였다(Table 6).
    5) 질환별 과거력상 운동 발달의 지연 유무
  질환별로 과거력상 운동 발달의 지연 유무를 살펴본 결
과, 발달지연 환아 24명 중 24명(100%), 뇌성마비 환아 11명 
Table 4. Diagnosis in Children with Delayed Speech (n=51)
ꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧ
Diagnosis Number of patients (%)
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
DLD1) 22 (42)
Mental retardation 13 (26)
Autistic mental retardation 10 (20)
Autism 4 (8)
Learning disorder 2 (4)
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
1. DLD: Developmental language disorder
Table 3. Diagnosis in Children with Delayed Motor Development 
(n=12)
ꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧ
Diagnosis Number of patients (%)
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
Developmental delay  6 (50)
Cerebral palsy  3 (25)
Myopathy 1 (8)
Mental retardation 1 (8)
ADHD1) 1 (8)
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
1. ADHD: Attention deficit hyperactivity disorder








Values are number of cases.
1. GM: Gross motor, 2. FM: Fine motor




 in past historyDiagnosis Totalꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
Delayed Normal
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
Developmental delay 24  0 24
Cerebral palsy 10  1 11
Mental retardation 34  8 42
Autism  6  3  9
DLD1)  8 21 29
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
Values are number of cases.
1. DLD: Developmental language disorder
Table 5. Diagnosis in Children with Articulation Disorder (n=6)
ꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧ
Diagnosis Number of patients (%)
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
DLD1) 3 (50)
Articulation disorder 2 (33)
Mental retardation 1 (17)
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
1. DLD: Developmental language disorder
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중 10명(91%), 정신지체 환아 42명 중 34명(80%), 자폐증 환
아 9명 중 6명(65%), 발달성 언어장애 환아 29명 중 8명
(22.8%)에서 과거력상 운동 발달 지연이 있었다(Table 7).
    6) 뇌 자기공명영상 촬영상 뇌실주변 백질연화증이 있
는 환아의 진단
  뇌실주변 백질연화증은 뇌성마비의 가장 유의한 위험인
자이나, 뇌실주변 백질연화증은 뇌성마비 이외의 발달 장
애와도 연관성이 높으므로 본 연구에서는 어떻게 나타나는
지 살펴보았다. 뇌 자기공명영상 촬영상 뇌실주변 백질연
화증이 있는 환아 11명 중 뇌성마비로 진단된 환아는 5명, 
그 외의 다른 진단을 받은 환아는 6명이었다. 뇌성마비 이
외의 진단은 뇌성 긴장 저하증(cerebral hypotonia)으로 생각
되는 긴장저하영아증후군(floppy infant syndrome) 3명, 카르
니틴 결핍(carnitine deficiency) 1명, 정신지체와 자폐증 1명, 
정신지체와 과잉행동증(ADHD), 간질이 동반된 환아 1명 
이었다. 뇌성마비로 진단된 환아는 경직성 양지마비가 3명, 
운동실조형 1명, 불수의 운동형 1명이었으며, 이들은 다른 
질환군에 비해 과거력이나 검사상 의미있는 소견이 많았다
(Table 8).
    7) 신경학적 검사상 운동실조가 있었던 환아의 진단
  신경학적 검사상 운동실조가 있었던 7명의 환아들의 진
단은 뇌성마비 2명, 혈관확장성 운동실조증 1명, Parry- 
Romberg syndrome 1명, 유전성 신경병증 1명, 정신지체 2명
이었다(Table 9).
    8) 신경학적 검사상 저긴장증이 있었던 환아의 진단
  신경학적 검사상 저긴장증이 있었던 25명의 환아들의 진
단은 뇌실주변 백질연화증을 포함하는 저산소성 허혈성 뇌
병증 5명, 근병증 3명, 카르니틴 결핍, 백질이영양증(leuko-
dystrophy), 결절성 경화증(Tuberous sclerosis), Robinow synd-
rome이 각각 1명이었고, 정신지체와 발달지연이 13명이었
다(Table 10).
고      찰
 최근들어 출산율이 감소하는 추세이나, 조산이나 저체중 
출산과 같은 고위험 영아 출산율과 이에 관련된 뇌성마비
나 발달장애의 발생률은 줄어들지 않고 있다. 발달장애 환
아에 대한 관심이 점점 높아지고 있는 시점에서, 이들에 대
한 보다 적극적이고 다각적인 치료가 시도되고 있으며 특
히 신경학적 증상이 미미한 조기에 정확한 진단을 하고 치
료를 시작함으로써 이들의 보다 정상적인 발달과 정상에 
가까운 기능의 획득, 그리고 독립적 일상생활의 가능성에 
대한 기대가 커지고 있다. 그러나 발달에 문제가 있을 때, 
조기에 정확한 진단을 하기 위한 적절한 평가체계가 확립
되어 있지 않고,16,22) 환아의 연령과 보호자의 상식에 따라 
제일 처음 방문하는 진료과가 결정되며, 진단 과정과 그에 
따른 치료 과정이 많이 달라질 수 있는 것이 현실이다. 
  1954년 Gessel은 발달 영역을 적응행동, 대근육 운동, 소
근육 운동, 언어행동, 인성-사회성 행동 등으로 분류하여 설
Table 8. Diagnosis of Children with PVL1) in Brain MRI (n=11)
ꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧ
Diagnosis Number of patients
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
CP2), spastic diplegia 3
CP2), athetoid 1
CP2), ataxic 1
Floppy infant syndrome 3
MR3) + autism 1
MR3) + ADHD4) + epilepsy 1
Carnitine deficiency 1
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
1. PVL: Periventricular leukomalacia, 2. CP: Cerebral palsy, 3. 
MR: Mental retardation, 4. ADHD: Attention deficit hyperactivity 
disorder
Table 9. Diagnosis of Children with Ataxia (n=7)
ꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧ
Diagnosis Number of patients
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ




Mental retardation (etiology unknown) 2
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
1. CP: Cerebral palsy
Table 10. Diagnosis of Children with Hypotonia (n=25)
ꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧꠧ
Diagnosis  No.5) of patients
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
PVL1), HIE2)  5
Myopathy  3
Carnitine deficiency  1
Leukodystrophy  1
Tuberous sclerosis  1
Robinow syndrome  1
MR3), DD4) (etiology unknown) 13
ꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏꠏ
1. PVL: Periventricular leukomalacia, 2. HIE: Hypoxic ischemic 
encephalopathy, 3. MR: Mental retardation, 4. DD: Developmental 
delay, 5. No: Number
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명하였다. 실제 발달 과정에 지연이나 문제가 있는 경우, 위
의 다섯가지 발달 영역 중 어느 한 영역에만 문제가 있는 
경우는 많지 않다. 실제로 발달장애를 일으키는 질환 중에
서 운동 영역의 발달에 가장 심한 장애를 보이는 군은 뇌성
마비이고, 인지 영역의 발달에 가장 심한 장애를 보이는 군
은 정신 지체이며, 사회성과 정서 영역의 발달에 가장 심한 
장애를 보이는 군은 자폐증이라고 할 수 있다. 그러나 이 
말은 각 발달 영역의 장애의 극단을 위와 같이 진단할 수 
있다는 것이지, 뇌성마비는 운동 영역의 발달 장애만을 보
이고, 정신 지체는 인지 영역의 발달 장애만을 보인다는 것
은 아니다. 뇌성마비 아동의 경우에도 인지와 사회성의 장
애를 나타낼 수 있으며, 자폐증 아동의 경우에도 운동 장애
가 나타날 수 있다는 것이다. 실제로, Dawson 등13)은 자폐증 
환아를 출생 시부터 2세까지 2년간 관찰한 연구에서 사회
성과 정서 영역의 발달 장애 문제뿐 아니라, 근긴장도의 변
이, 즉 저긴장도와 고긴장도가 교대로 나타나는 현상과 통
합, 단계화된 운동기능의 부족, 구강 운동기능 협응 부족 등
의 운동기능 장애를 보고한 바 있다.
  즉, 뇌성마비, 자폐증, 정신 지체, 학습장애, 주의력 결핍 
등과 같이 뇌가 발달 과정에 있는 동안 질환이 발생한 경우 
발달 장애라고 하는 하나의 스펙트럼 안에 이들을 모두 포
함시킬 수 있으며, 임상의사로서 이러한 발달 장애 아동을 
진료할 때 환아의 주된 임상 양상 또는 보호자가 호소하는 
주소뿐만 아니라 다른 영역의 발달에도 관심을 가져서 통
합적인 평가를 통하여 체계적인 치료 계획을 세우는 것이 
매우 중요하다. 특히 재활의학과 의사의 경우, 운동발달 영
역의 이상에 대해서만 체크하는 수가 많으나, 한 가지 영역
만 주시하지 않고, 나머지 다른 영역의 발달에도 관심을 갖
고 바라보아야 비로소 그 환아에 대한 통합적인 평가가 가
능하다. 발달의 여러 영역 중 주로 어느 영역의 발달이 지연
되었는가에 따라 운동발달지연, 언어발달지연, 2가지 영역 
이상의 발달지연이 있을 경우 전반적 발달지연으로 분류하
는데,19) 전체발달지연의 경우가 한 가지 영역에만 문제가 
있는 경우보다 심각한 경우가 많으므로, 발달 평가 시 발달
의 모든 영역을 모두 함께 평가하는 것이 매우 중요하다.
  1977년 Volpe28)는 인간의 뇌발달의 단계를 설명하였다. 
신생아는 태어날 때 약 1천억개의 신경세포와 이들 신경세
포의 결합으로 형성되는 50조개 이상의 시냅스를 갖고 있
는데, 이 때, 두뇌의 기본적인 신경회로는 부모로부터 물려
받은 유전자에 의해 이미 결정되어 있다고 하였다. 그러나 
두뇌가 제대로 작동하기 위해서는 그 정도로는 부족하기 
때문에 출생 초기 몇 달 동안 시냅스 수는 20배로 늘어나 
1천조개 이상이 되는데, 인간이 보유한 유전자 수로는 그처
럼 많은 시냅스를 만들 수 없으며, 여기서 시냅스 생성에 
기여하는 것이 경험이라고 하였다. 여기서 경험이란, 신생
아가 신체 밖 외부세계로부터 수신하는 모든 신호를 말하
며, 이 환경, 즉 경험이 신경세포의 수상돌기(dendrite) 길이
와 가지돌기(spine)의 밀도를 증가시키고, 구축된 뇌세포간
의 연결망을 강화시켜 영구적 회로를 형성한다고 하였다. 
또한, 인간의 기억력은 사용하지 않으면 점차 약화되는 것
처럼, 사용되지 않는 시냅스는 ‘가지치기(pruning)'라는 과
정을 통해 소멸되며, 반대로 연약한 결합 상태는 자극에 의
해 강화된다고 하였다. 그러므로 일차적인 뇌병변이 있는 
환아의 경우, 연령에 맞는 적절한 경험이 부족하게 되어 뇌 
성숙, 발달 단계 동안에 시냅스가 강화되기보다 가지치기
가 많아지고, 이로 인한 이차적인 뇌손상이 발생한다고 볼 
수도 있다.
  1998년 Chugani10)는 양자방출 단층촬영을 이용하여 포도
당 대사의 활성도를 측정함으로써 뇌의 기능적 활성도를 
알아보는 연구를 하였는데, 뇌 발달 시기에 따라 가장 대사
가 활발한 부위가 변화하며, 따라서 뇌 발달에는 어떤 특정
한 지식 및 술기의 획득을 위한 최대 학습 능력을 가지는 
결정적 시기가 존재한다고 주장하였다. 또한 포도당의 절
대 대사율(absolute glucose metabolic rate)을 측정함으로써, 
출생 시에는 뇌의 전체 대사율이 성인에 비해 30% 정도 낮
은 상태이나, 이는 약 4세경까지 계속 증가하여, 4세경에는 
성인의 약 2배에 해당하게 되며, 이러한 추세가 약 10세경
까지 지속되다가 10세 이후로 다시 감소하게 되어 16∼18
세경에는 성인과 같은 수준에 도달하게 됨을 밝혔고, 따라
서 조기 치료 혹은 치료의 적절한 시기가 중요하다고 하였
다. 이러한 연구는 뇌 발달 과정, 특히 시냅스 발달 과정에 
대한 이론을 뒷받침해줄 수 있으며, 적절한 시기에 치료를 
통한 적절한 자극을 주는 것이 정상에 가까운 발달로 가기 
위한 핵심이 되는 것이다.
  이처럼 발달장애 환아의 조기 진단과 치료가 매우 중요
하나, 지금까지 발달장애 환아의 조기진단에 관한 연구는 
매우 부족한 상태이며, 발달장애 환아 중 주로 뇌성마비, 정
신지체, 전반적 발달지연 환아에 국한된 연구였다.2,4,9,19) 따
라서, 본 연구는 발달 지연아들이 찾게 되는 세 진료과가 
함께 운영하는 발달 지연 클리닉을 방문한 환아들을 대상
으로 한 포괄적이고 전향적인 연구라는 데에 의의가 있다
고 하겠다.
  발달장애를 초래하는 원인을 정확히 밝히는 것은 치료 
뿐 아니라 예후, 재발률, 예방적 조치에 대한 정확한 정보를 
얻을 수 있으므로 중요하며,12,19,31) 불필요한 추가 검사를 시
행하지 않도록 해주며, 환아의 가족이 환아의 문제와 그 원
인에 대해 정확히 파악하도록 돕는 데 기여할 수 있다.21) 
또한, 본 연구에서 전체 내원 환아 171명 중 진단을 위해 
필요한 검사들을 시행하지 못한 경우는 10명(5.8%)에 불과
해, 환아의 가족들이 환아의 발달장애의 원인을 찾고자 하
는 욕구를 알 수 있다.
  최근에 Shevell 등23-25)은 발달장애 환아의 원인적 진단에 
대한 연구에서, 전체 224명의 환아 중 27.2%인 61명의 환아
에서 원인적 진단이 가능했다고 보고하였다. 본 연구에서, 
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발달장애로 내원한 환아들의 원인적 진단은 전체 157명의 
환아 중 28.0%인 44명에서 가능했으며, 이는 Shevell 등23-25)
의 연구결과와도 부합하는 결과라고 할 수 있다.
  Shevell 등23-25)은 원인적 진단 결과에서 대뇌피질 발달이
상(cerebral dysgenesis) 12명, 저산소성 허혈성 뇌병증 14명, 
독극물 중독(toxin exposure) 10명, 염색체 이상 6명으로, 위
의 4가지가 전체 원인적 진단이 가능했던 61명의 환아 중 
68.6%인 42명이라고 보고하였는데, 본 연구의 원인적 진단 
결과에서도 위의 4가지 중 독극물 중독을 제외한 3가지가 
원인적 진단이 가능했던 44명의 환아들 중 21명(50.0%)으
로 가장 많은 비율을 차지하는 것으로 나타났다. 이는 본 
연구가 단일 클리닉에 내원한 발달 지연 환아를 대상으로 
하였고, 대상자 수도 Shevell 등23-25)의 연구보다 적었지만 
그 결과가 유사한 것으로 보아, 본 연구 결과가 향후 국내의 
전체 발달 장애 환아의 원인적 진단을 위한 연구에 기초 
자료로 쓰일 수 있다고 할 수 있다. 본 연구 결과에는 독극
물 중독이 한 명도 없었는데, 이는 사회 문화적 배경의 차이
로 생각되나 향후 소아의 독극물 중독에 대한 임상적 관심
을 증가시켜야 될 것으로 생각한다.
  또한, 언어 발달에 문제가 있다는 주소만으로 내원한 환
아의 진단을 보면 전체 51명의 환아 중 발달성 언어장애가 
42%로 가장 많았지만, 정신지체와 자폐성 정신지체가 각각 
26%, 20%나 차지하여, 말이 늦다는 주소가 있을 때 임상의
의 입장에서 반드시 인지 기능과 사회성 발달에 대한 평가
를 시행하는 것이 정확한 진단을 위한 길임을 알 수 있었다. 
그리고 이들에 대한 대근육, 소근육 운동기능의 진찰 소견
을 보면, 대근육 발달에서는 29%에 해당하는 15명이, 소근
육 발달에서는 43%에 해당하는 22명의 환아가 이상 소견을 
보여, 언어 발달 지연을 주소로 내원하는 환아를 진찰할 때, 
언어 영역뿐 아니라 다른 발달 영역도 함께 평가하는 것이 
중요함을 알 수 있었다.
  질환별 과거력상 운동 발달의 지연 유무를 조사한 결과
에 따르면, 발달지연이나 뇌성마비 환아뿐만 아니라, 정신
지체, 자폐증, 말-언어 발달지연 환아에서도 각각 80%, 
65%, 28%에서 과거력상 운동발달지연이 있었다. 따라서, 
운동 발달 지연을 보이는 환아들을 재활의학과에서 주기적
으로 추적관찰할 때 운동 기능뿐만 아니라 모든 발달 영역
이 연령에 맞게 발달해나가는지를 살펴봄으로써 이들의 조
기 진단율을 높일 수 있을 것으로 생각한다. 
  재활의학과 의사의 입장에서 발달 지연과 함께 비정상적
인 운동 패턴을 나타내는 환아의 경우 뇌성마비로 쉽게 진
단을 붙일 때가 많다. 그러나 뇌성마비는 exclusion에 의한 
진단인 것을 감안하면, 특히 신경학적 검사에서 경직이 아
닌 운동실조증이 있거나 근 긴장도의 저하가 나타날 때 보
다 정확한 진단에 근접하려는 노력이 필요하다. 
  본 연구에서는 운동실조가 있었던 경우 뇌성마비 이외에 
혈관확장성 운동실조증, Parry-Romberg syndrome, 유전성 
신경병증 등이 있었고, 나머지 2명은 정확한 원인을 알 수 
없고 정신지체가 뚜렷한 경우였다.
  또한 저긴장증이 있었던 경우 뇌 자기공명 영상 촬영에
서 뇌병변이 확인되어 중추성 저긴장증으로 나타난 환아가 
7명(28%), 근육 질환 3명(12%), 대사성 질환 1명(4%), Ro-
binow syndrome이 1명(4%)으로 원인 진단이 가능하였고, 정
신지체와 발달지연에 의한 경우는 13명(52%)이었다.
  향후 보다 많은 대상을 포함한 연구를 통하여 발달 지연
과 함께 나타나는 신경학적 진찰의 이상 소견에 따라 정확
한 진단을 내리기 위한 진단 프로세스를 개발하여야 할 것
으로 생각한다.
결      론
  2001년 4월부터 2002년 4월까지 발달 장애를 주소로 본
원 발달 지연 클리닉에 내원한 171명의 환아를 대상으로 다
음과 같은 결과를 얻었다. 
  1) 발달 지연을 주소로 내원한 환아의 진단으로 정신지체
가 가장 많았고, 말-언어 발달 지연, 자폐증, 발달지연, 뇌성
마비 순으로 나타났다.
  2) 전체 157명의 발달장애 환아 중 44명에서 원인적 진단
이 가능했으며, 원인적 진단으로는 대뇌피질 발달이상, 저
산소성 허혈성 뇌병증, 염색체 이상 등이 있었다. 
  3) 언어 발달의 문제를 주소로 내원한 환아의 최종진단에 
말-언어 발달지연(developmental language disorder)이 가장 
많았지만, 정신지체, 자폐성 정신지체가 각각 26%, 20%로, 
부모의 환아에 대한 병식과 실제 평가 결과와는 차이가 있
었다. 
  이상의 결과로, 발달 지연 환아의 임상 진료시 한가지 발
달 영역에 국한되지 않은 포괄적, 통합적 평가를 통한 정확
한 조기 진단과 이에 따른 적절한 치료 계획을 제공하는 
것이 무엇보다 중요하다고 하겠고, 이를 위하여 타 과 특히 
소아신경과, 소아정신과와의 공조 체계를 갖추는 것이 필
요하다고 하겠다. 향후 의심되는 진단군 별로, 또는 부모의 
주소나 신경학적 진찰 소견에 따른 적절한 진단 체계를 확
립하는 것이 필요할 것으로 생각된다. 
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